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Resumo

Introdugdo: O tratamento das doengas hereditarias do metabolismo
pressupde, muitas vezes, o cumprimento de dietas restritivas, podendo conduzir a
défices nutricionais se ndo monitorizadas. Apesar de esta avaliagcdo ter
reconhecida importancia, ndo foram ainda publicadas recomendacdes para a sua
aplicacao.

Objetivos: Determinar quais os métodos de avaliacdo do estado nutricional
usados habitualmente no seguimento de individuos com doencas hereditarias do
metabolismo.

Materiais e Métodos: Foi criado um inquérito andénimo disponivel online e o
seu link foi enviado para nutricionistas de diversos centros de tratamento
europeus.

Resultados: 23 nutricionistas responderam ao inquérito. A grande maioria
avalia o estado nutricional pelo menos uma vez por ano, recorrendo a
antropometria (n=22) e a testes laboratoriais (n=20). Céalcio, hemoglobina,
proteina total, albumina, vitamina Bl2 e ferro sdo o0s parametros mais
frequentemente analisados, enquanto que outros, tais como selénio e
aminoacidos foram menos mencionados (n=10 e n=2, respetivamente). A
avaliacdo subjetiva global e a avaliacdo da composi¢cdo corporal (usando
principalmente bioimpedancia) sdo menos comuns (n=9 e n=8, respetivamente).
Quando sdo detetados défices nutricionais, o aconselhamento alimentar
individualizado e a suplementacdo sdo regularmente utilizados (n=22 e n=18,
respetivamente)

Concluséo: O estado nutricional dos individuos com doengas hereditarias

do metabolismo é habitualmente avaliado através de antropometria e de testes



laboratoriais. Verificam-se semelhancas entre os dados portugueses e 0s gerais,
notando-se apenas discrepancias na avaliacdo da composicdo corporal, método
mais frequentemente utilizado em Portugal que no resto da Europa. E
fundamental estabelecer e validar recomendacdes, baseadas na experiéncia

clinica dos profissionais dedicados a estas patologias.

Palavras-chave
Doencas Hereditarias do Metabolismo

Avaliacdo do Estado Nutricional



Abstract

Background: Nutritional status has been shown to highly influence the
outcome in many diseases. Patients with inherited metabolic disorders submitted
to restrictive diets are susceptible to develop nutritional deficits. Although
nutritional status assessment of these patients is extremely important, no
consensus guidelines have been published yet.

Objectives: Determine how dietitians assess nutritional status of patients
with inborn errors of metabolism.

Methods: An online anonymous survey was created and web link was sent
to dietitians of several European centers.

Results: 23 dietitians answered the survey. The great majority assesses
nutritional status at least once a year using anthropometry (n=22), and laboratorial
tests (n=20). Calcium, hemoglobin, total protein, albumin, cobalamin and iron are
the most frequently analyzed parameters, whereas other, like selenium and
aminoacids, were less mentioned (n=10 and n=2, respectively). Subjective global
assessment and body composition evaluation (mainly using bioelectrical
impedance) are less commonly used (n=9 and n=8, respectively). When nutritional
deficits are detected, individual dietary counseling and supplementation are
regularly used (n=22 and n=18, respectively).

Conclusion: Nutritional status of patients with inborn errors of metabolism is
usually assessed by anthropometry and laboratorial tests. Portuguese dietitians’
answers were similar to the common group, except for body composition
evaluation, that seems to be more frequently done here than in the other
countries. Establishing and validating guidelines, based on clinical experience of

those who care for these patients, is essential.
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Introducéo

Doencas hereditarias do metabolismo

As doencas hereditarias do metabolismo sdo um conjunto de patologias
com origem numa mutacdo genética, que tem como efeito a producdo de uma
proteina andmala, levando a alteracdo do funcionamento fisiolégico da célula.?!
De uma perspetiva patofisioldgica, estas doencas podem ser divididas em trés
grandes grupos: doencas de intoxicacdo, doencas do metabolismo energético e
doencas das moléculas complexas 2.

Os avancos recentes no diagnoéstico e no tratamento das doencas
hereditarias do metabolismo melhoraram significativamente o progndéstico de
muitas destas patologias®. No caso de diversas doencas de intoxicacdo ou do
metabolismo energético, a dieta pode evitar totalmente os sintomas e, em muitas
ocasifes, € a unica forma de melhorar o prognéstico. Por este motivo, a
elaboracdo de dietas especiais para cada doente com patologias hereditarias do
metabolismo exige um constante seguimento, de forma a assegurar uma nutricao
e um desenvolvimento adequados. Nao deve ser esquecido que, por se tratarem
de dietas muito especificas, € importante que se realizem controlos clinicos,
analiticos e dietéticos periddicos e frequentes®.

Nas patologias cujo tratamento depende de uma dieta hipoproteica, por
exemplo, sendo esta uma dieta restrita em proteinas, nomeadamente de alto valor
bioldgico, devem ser tomados cuidados para que se garanta que o consumo de
aminoacidos, principalmente os essenciais, € equilibrado. Por outro lado, apesar

de haver um risco de défice nestes aminoacidos, ha provavelmente um maior

risco de défice em micronutrientes, particularmente em ferro e zinco, pelo que



ajustes a dieta ou mesmo suplementacéo poderéo ser necessarios. E importante
assegurar que a ingestao energética € adequada, ndo s6 no sentido da promocao
do anabolismo, mas igualmente evitando excessos que possam conduzir a
obesidade®.
Avaliacao do estado nutricional

A malnutricdo € um estado clinico de desequilibrio energético, proteico ou
de outros nutrientes, que causa efeitos adversos mensuraveis na composicao e
funcao corporal e de tecidos, bem como no prognéstico de diversas patologias®.

O apoio nutricional a um doente comeca com a avaliacdo do seu estado
nutricional, que permite verificar o grau de comprometimento funcional do
organismo e ajuda a identificar quais as intervencdes necessarias®. Assim, a
avaliacdo e monitorizacdo do estado nutricional deve ser incluida em qualquer
tratamento ou investigacdo em que uma dieta restrita ou modificada tem um
papel, principal ou secundario”. O diagnéstico da malnutricio &, geralmente,
baseado em medi¢cBes objetivas do estado nutricional, incluindo avaliacbes da
ingestdo energética e perda de peso, dados antropométricos, parametros
bioquimicos e andlise da composicao corporal. Apesar de todos estes indicadores
serem Uteis, ndo estd definido um gold standard, pelo que, apesar de estar
demonstrado que a malnutricdo podera afetar a progressdo da doenca, muitas
vezes a avaliacdo do estado nutricional tende a ser negligenciada®.

Antropometria

A antropometria baseia-se na medicdo das dimensfes corporais. E um
método de facil utilizagdo e relativamente sensivel para avaliar isoladamente
doentes quanto ao estado nutricional®. As medidas mais frequentemente

utilizadas sédo o peso e o comprimento / estatura, bem como as que tém como
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base os principais tecidos moles superficiais, a gordura subcutanea e a massa
muscular (perimetros e pregas)™?.

Mesmo considerando as suas limitacdes, a antropometria tem sido o
meétodo de avaliacdo do estado nutricional mais utilizado universalmente, sendo
também o proposto pela Organizacdo Mundial de Saude. Uma das suas maiores
desvantagens € a de, por si sO, nao ser capaz de identificar défices especificos,
alguns destes muito comuns, tais como a anemia ferropriva e a deficiéncia em
célcio™?,

Testes laboratoriais

Os parametros laboratoriais podem providenciar uma forma alternativa de
diagnéstico de malnutricdo, que pode refletir alteracbes mais imediatas, ao
contrario dos indices antropométricos que sofrem alteracdes a longo prazo. A
histéria, o exame clinico e as medidas antropométricas s8o componentes
importantes da avaliacdo do estado nutricional, mas podem ser altamente
subjetivos e depender dos conhecimentos e experiéncia do avaliador. Incorporar
medidas bioquimicas na avaliacdo nutricional de rotina pode providenciar uma
dimens&o objetiva, muitas vezes necessaria™?.

Avaliacéo subjetiva global

O SGA (Subjective Global Assessment) € um instrumento de avaliacao
nutricional que parece ter um elevado valor preditivo para as complicacdes
associadas a desnutricdo. E um método utilizado para identificar a malnutricéo,
avaliar o prognoéstico de um doente e identificar os individuos em que a terapia
nutricional podera melhorar esse mesmo prognéstico®. E um método barato,
rapido e ndo invasivo. A utilizacdo desta ferramenta € de facil aprendizagem e os

resultados obtidos sdo semelhantes entre diferentes técnicos, apresentando entao
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uma elevada reprodutibilidade*®. Apesar das pontuacbes do SGA serem
calculadas de uma forma subjetiva, esta € a unica ferramenta de rastreio
recomendada pela American Society for Parental and Enteral Nutrition®®.

Avaliacdo da composicao corporal

Existem varios métodos que permitem a avaliacdo da composicdo corporal,
alguns direta outros indiretamente. A medicdo das pregas cutaneas é um método
que permite quantificar indiretamente a gordura corporal, ndo sendo, no entanto,
um método muito preciso, devido a grande probabilidade de ocorrerem erros inter-
individuais.

A bioimpedancia, embora ndo sendo igualmente um método direto, é uma
técnica simples e nado invasiva, que tem sido recomendada para estudos de

avaliacdo do estado nutricional num contexto clinico® 9.

Ha que ter em
consideracdo que a sua precisdo depende de equacdes de regressao pelo que
alguns estudos sugerem que em determinadas situacfes clinicas este método
ndo deve ser utilizado™®.

Existem outros métodos, mais precisos, que podem ser utilizados para
avaliar a composicao corporal tal como o Dual-energy X-ray absortiometry, ou
DXA, e a ressonancia magnética, mas que, por exigirem a utlizacdo de
equipamentos dispendiosos, sao utilizados com menor frequéncia.

Testes funcionais

A dinamometria da forga muscular pode ser utilizada como um indicador da
capacidade funcional. Tem como vantagens ser um meétodo néo-invasivo, barato,
simples, objetivo e portétil, que ndo requer técnicos especializados para a sua

(16, 17)

aplicagdo, sendo assim de rapida e facil utlizagao Diversos estudos

demonstraram a utilidade deste teste, caraterizando-o como sensivel e especifico,
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diretamente associado a uma melhor capacidade funcional e inversamente
correlacionado com uma maior mortalidade "),
Intervencao Nutricional

Apés ser detetada qualquer alteragcdo do estado nutricional, é muito
importante que exista uma intervencdo e monitorizacdo eficaz do doente, que
permita uma melhoria progressiva.

Revisdes sistematicas da literatura demonstram que intervencdes que
incluem uma componente interpessoal tém efeitos consistentes e positivos na
educacado para a saude dos doentes, pelo que o método tradicional de consulta
cara-a-cara, de uma forma individualizada, parece tratar-se de uma estratégia de
sucesso®.

Um método que tem vindo a ganhar popularidade na area da saude séo as
intervencdes em grupos de doentes. No entanto, estudos realizados indicam que
a eficacia e a relacdo custo-beneficio deste tipo de intervencdo é fraca ou
desconhecida. Sera importante criar recomendacdes sistematizadas para a forma

como este tipo de estratégia deve ser aplicada de modo a otimizar os seus

resultados®?.

Objetivos
O objetivo primario deste estudo foi determinar como 0s nutricionistas e
dietistas europeus que tratam doencas hereditarias do metabolismo realizam a
avaliacdo do estado nutricional dos seus doentes. Pretendia-se perceber quais os
meétodos utilizados e a frequéncia da sua aplicacdo, bem como o tipo de

intervencoes realizadas apés a detecao de défices nutricionais.
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Materiais e Métodos

Foram contactados diversos nutricionistas e dietistas europeus, através do
SSIEM — DG (Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism — Dietitians
Group), grupo que tem como objetivo promover o contacto entre profissionais da
nutricdo dedicados as doencas hereditarias do metabolismo. Foi criado um
questionario online, recorrendo ao servico Google Docs, e o seu link enviado via
email (Anexo A).

O inquérito desenvolvido abordava questbes pertinentes quanto a
avaliacdo do estado nutricional dos doentes com patologias hereditarias do
metabolismo, tais como a periodicidade das avaliacdes, as doencas em que estas
eram aplicadas, os métodos mais frequentemente utilizados e as estratégias
adotadas apos detecdo de défice nutricional.

Anélise Estatistica

Para a construcdo da base de dados e para a sua andlise estatistica foi
utiizado o software informético SPSS (Statistical Package for the Social
Sciences). Foi feita apenas a analise descritiva dos resultados, ndo tendo sido

aplicados testes estatisticos devido ao tamanho reduzido da amostra.

Resultados
Registaram-se vinte e trés respostas ao inquérito online, provenientes de
dez paises europeus.
A maioria dos nutricionistas / dietistas que responderam trabalha com
recém-nascidos, bebés ou criangcas (n=20) e adolescentes (n=21). Quinze tratam
igualmente doentes adultos, sendo que 2 dedicam-se exclusivamente a essa faixa

etaria. Todos os inquiridos tratam doencas do metabolismo dos hidratos de
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carbono e a maioria trata identicamente fenilcetonaria (n=21), outras
aminoacidopatias, doencas do ciclo da ureia e da B-oxidacdo de acidos gordos
(n=22). Entre outras patologias referidas pelos inquiridos, encontram-se também o
défice da piruvato desidrogenase (PDH) e a doenca de DeVivo, assim como
doencas mitocondriais e lisossdmicas.

Apenas um técnico afirmou néo realizar avaliacdo do estado nutricional dos
seus doentes. Os restantes habitualmente avaliam o estado nutricional de todos
os seus doentes, independentemente da patologia, com uma periodicidade anual
(n=10) ou semestral (n=8).

O gréfico ilustrado na figura 1 apresenta a frequéncia de utilizacdo dos
diferentes métodos de avaliacdo do estado nutricional pelos profissionais
inquiridos. A antropometria (figura 2) é utilizada por todos os profissionais
inquiridos, sendo a forma mais frequente de avaliacdo do estado nutricional,
nomeadamente através do peso e da medicdo da altura ou do comprimento
(n=22, 100%), indice de massa corporal (n=20) e perimetro cefalico (n=16). Os
testes laboratoriais, bioquimicos e/ou hematolégicos, sdo também utilizados por
90,9% (n=20) destes profissionais, estando a frequéncia dos parametros medidos
representada nas figuras 3 e 4. A avaliacdo subjetiva global e a avaliacdo da
composicdo corporal sdo utilizadas com uma menor frequéncia (n=9 e n=8,
respetivamente). Esta Ultima é realizada, na maioria das vezes por bioimpedancia
(n=5) e, em menor escala, recorrendo a Dual-energy X-ray absorptiometry ou
DXA (n=2) ou a férmulas calculadas através da medicdo de pregas cuténeas
(n=1). Apenas um nutricionista / dietista referiu utilizar testes funcionais,
nomeadamente a dinamometria, para avaliar o estado nutricional dos seus

doentes.
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Apoés a avaliacdo do estado nutricional, caso seja(m) detetado(s) défice(s),
todos os profissionais realizam aconselhamento alimentar individualizado. Além

disto, 18 recorrem a suplementacdo dos nutrientes deficitarios e 3 a intervencdes

em grupo.
25
B Antropometria
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B Avaliagdo Subjectiva Global
15
OTestes Bioquimicos e
10 Hematol6gicos
B Avaliagdo da Composicéo
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Figura 1: Numero de profissionais que utiliza cada um dos métodos para a avaliagdo do

estado nutricional dos individuos com doencas hereditarias do metabolismo
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Figura 2: Numero de profissionais que utiliza cada uma das medidas antropométricas

para a avaliagdo do estado nutricional dos individuos com doencgas hereditérias do

metabolismo
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Figura 3: Numero de profissionais que utiliza cada um dos testes laboratoriais para a

avaliacdo do estado nutricional dos individuos com doencgas hereditarias do metabolismo
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Figura 4: Numero de profissionais que utiliza cada um dos testes laboratoriais para a

avaliacdo do estado nutricional dos individuos com doencgas hereditarias do metabolismo

Neste estudo, foi possivel obter respostas de quatro nutricionistas /
dietistas portugueses. Todos os profissionais portugueses tratam recém-nascidos,
bebés, criancas e adolescentes e dois dedicam-se igualmente a idade adulta.
Fenilcetondria, outras doencas do catabolismo de aminoacidos, doencas do ciclo
da ureia, défices da B-oxidacdo de acidos gordos e doencas do metabolismo dos
hidratos de carbono séo patologias presentes na pratica de todos estes
profissionais.

Todos os nutricionistas / dietistas portugueses inquiridos realizam avaliacéo
nutricional pelo menos uma vez por ano e 3 fazem-no a todos os seus doentes.
Os dados antropométricos (nomeadamente peso, altura e IMC) e laboratoriais sdo
utilizados por todos para a avaliacdo do estado nutricional, enquanto metade
recorre também a avaliacdo subjetiva global. Nenhum utiliza testes funcionais.
Todos os profissionais portugueses analisam também a composi¢édo corporal dos
doentes, recorrendo a bioimpedancia.

Apos ser encontrado o défice nutricional, todos os inquiridos portugueses

realizam aconselhamento alimentar individualizado, na sua maioria recorrem ao
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uso de suplementos nutricionais (n=3) e 1 realiza intervencdes alimentares de

grupo.

Discusséao e Conclusdes

No presente estudo pretendeu-se investigar as estratégias usadas pelos
profissionais da area da nutricAo para avaliar o estado nutricional dos seus
doentes com erros hereditarios do metabolismo e de que forma interveem ao
detetar défices nutricionais. A pratica e experiéncia clinica destes nutricionistas e
dietistas sdo importantes para que seja possivel a criacdo de documentos com
recomendacdes especificas para a avaliacdo nutricional de individuos com
doencas hereditarias do metabolismo, da mesma forma que ja estdo disponiveis
para outras patologias. Existem ja guidelines de caracter mais geral, tais como as
definidas pela ASPEN (American Society for Parental and Enteral Nutrition) para

adultos®

, bem como de caracter mais especifico, tais com as definidas na
Australia e Nova Zelandia para a avaliacéo e intervencéo nutricional em pacientes
com fibrose quistica®®, mas nas doencas hereditarias do metabolismo podemos
verificar um défice nestas orientagdes.

Com base nos resultados obtidos, podemos afirmar que os profissionais
inquiridos estdo sensibilizados para a importancia que o estado nutricional dos
individuos tem para o prognéstico de evolucdo da respetiva patologia.

Os métodos antropométricos sdo os mais frequentemente utilizados por
estes profissionais. Investigadores referem que de entre o grande numero de
medicdes antropométricas que podem ser realizadas, devem ser escolhidas

aguelas de execucdo mais simples, rapida e de baixo custo, e que também sejam

reprodutiveis e inécuas, sempre tendo em consideracdo o que se pretende
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investigar®™. A semelhanca disto, os profissionais inquiridos utilizam
nomeadamente o0 peso e 0 comprimento / altura, medi¢cdes simples que possuem
as caracteristicas referidas.

Os exames laboratoriais, bioquimicos ou hematologicos, apesar de mais
invasivos e dispendiosos que as avaliagbes antropométricas, sdo também
utilizados em larga escala, possivelmente devido ao seu papel essencial na
detecdo de défices em nutrientes especificos, conferindo, como ja foi referido,
uma dimensdo mais objetiva & avaliacdo do estado nutricional™®. Os testes mais
frequentemente utilizados pelos profissionais inquiridos sdo a hemoglobina, o
calcio, a proteina plasmatica total, a albumina, a vitamina B12 e o ferro, seguidos
de perto pela vitamina D e a creatinina. O perfil de aminoacidos e as vitaminas
lipossoluveis foram os parametros menos referidos.

No caso da fenilcetonudria, uma das doencas hereditarias do metabolismo
mais estudadas atualmente e que requer tratamento através da utilizacdo de uma
dieta hipoproteica, foi verificado que, quando comparados com criancas
saudaveis, as criancas doentes produziam um menor namero de eritrocitos, com
um volume normal mas uma maior quantidade de hemoglobina por célula, o que
resulta numa taxa de hematocrito mais baixa. Um défice de ferro ou de proteina,
pode resultar em anemia, pelo que a andlise de rotina destes parametros é
importante nestes doentes em qualquer idade®”. Um artigo de reviséo, realizado
em 2009, indica também que o défice em vitamina B12 pode ser comum nestes
doentes, nomeadamente na adolescéncia, em que o consumo de proteina animal
continua a ser baixo e a toma dos suplementos pode tornar-se desregrada®®. A
osteoporose € outra possivel complicacdo, na qual ndo estdo bem claros os

mecanismos, mas que pode estar relacionada com défices prolongados em
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proteina, cdlcio, vitamina D ou oligoelementos®®?. Outro estudo indicou que, a pré-
albumina, marcador utilizado com menos frequéncia pelos profissionais inquiridos
podera também ser um bom indicador de insuficiencia proteica nos doentes com
fenilcetontria®. Os défices em calcio e em vitamina D causam alteracdes
especificas na funcdo celular e de diferentes orgdos, o que aumenta o risco de
desenvolver doencas cronicas de diferentes etiologias, quer sejam oncologicas,
autoimunes ou metabolicas®?. Os individuos com doencas hereditarias do
metabolismo, nomeadamente aquelas que implicam a restricdo de alimentos ricos
nestes micronutrientes (como por exemplo, a restricdo dos laticinios na
galactosémia), deverédo ter estes valores monitorizados, sendo que grande parte
dos profissionais inquiridos usa estes testes na avaliacdo do estado nutricional
dos seus doentes. Em doentes adultos com galactosémia foram verificados
valores baixos de densidade éssea, com origem multifatorial, o que indica um
potencial risco de fratura mais elevado, sendo que os valores de calcio plasmatico
eram preditivos da densidade mineral 6ssea da anca e da coluna®?.

A avaliacdo subjetiva global, a avaliagdo da composicdo corporal e 0s
testes funcionais sdo métodos utilizados em menor frequéncia pelos profissionais
inquiridos. Alguns autores consideram o SGA como o gold standard das
ferramentas de rastreio nutricional®®, no entanto, o método recomendado pela
ESPEN (The European Society for Clinical Nutritional and Metabolism) € o NRS-
2002 (Nutritional Risk Screening 2002)(33). Assim, visto os profissionais inquiridos
serem europeus, deveria provavelmente ter sido incluido este método no inquérito
inicial, podendo esta ser uma razao que justifique a baixa utilizagcado do SGA.

Quanto a andlise da composicdo corporal, os métodos referidos pelos

inquiridos foram, nomeadamente, a bioimpedéancia e a avaliagdo com a DXA
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(dual-energy X-ray absorptiometry). A primeira € um método menos dispendioso,
gue requer equipamentos mais simples e portateis, tendo sido ja demonstrado por
diversos estudos que € valido para a avaliagdo da massa gorda e da massa
magra, ndo s6 em adultos como também em criancas®* *®, sendo compreensivel
a maior frequéncia da sua utilizacdo. A DXA €& uma tecnologia que também
permite medicfes rapidas, ndo-invasivas e com exposi¢cdes minimas a radiacao,
tendo a vantagem de ser um modelo de 3 compartimentos. Apesar disto, este
método também apresenta limitacdes, e apesar de permitir medi¢cdes precisas,
existem ainda algumas preocupacfes quanto a sua validade, nomeadamente em
casos de niveis extremos de hidratacdo®®, parecendo também subestimar os
niveis de gordura corporal. Este método permite também avaliar a composicao
corporal de criangcas, mesmo das mais pequenas, poiS nao requer muita
cooperacdo, mas os seus dados deverdo ser interpretados com cuidado®?.
Apenas dois inquiridos referiram usar os dados deste método para a avaliacdo do
estado nutricional dos seus pacientes, ndo estando, provavelmente, este tipo de
equipamento a disposicdo da maior parte dos profissionais da area da nutricao.

No caso da composicdo corporal ser avaliada por intermédio da medicdo
de pregas e perimetros corporais, esta exige muita meticulosidade por parte dos
profissionais, obrigando a dispensar bastante tempo para a sua realizacao,
permitindo também grandes variacdes entre medicbes realizadas por diferentes
técnicos. No entanto, se estas medi¢cdes forem realizadas por técnicos bem
treinados, tal como acontece em varios estudos populacionais, este € um método
de confianca®®.

Apenas um inquirido admitiu utilizar testes funcionais na avaliagdo do

estado nutricional dos seus doentes. A medicéo da forca de preensdao manual por
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dinamometria € um método de rapida execucdo, que podera ter interesse em ser
utilizada em situacdes de doenca, nomeadamente associada a internamento, pois
parece ser sensivel a alteracdes do estado nutricional a curto prazo®?. Podera
entdo ser Util em situacdes de intercorréncias, em que o doente com uma
patologia hereditaria do metabolismo, de uma forma ainda mais marcada que uma
pessoa saudavel, esta mais suscetivel a desequilibros alimentares.

Apo6s a avaliacdo do estado nutricional, se detetado um défice nutricional,
todos os inquiridos procediam ao aconselhamento individualizado dos doentes,
intervencado que parece ter efeitos consistentes e positivos®®?. A suplementacéo é
também utilizada por um grande nimero de profissionais e esta pode ser a melhor
solucdo para corrigir défices especificos em individuos sob dietas restritas®?. Ja
as intervencfes em grupo sdo um meétodo pouco utilizado, ndo havendo também
sustentacéo cientifica relevante para a sua eficacia e relacéo custo-beneficio®®.

Em Portugal, o nimero de profissionais da area da nutricdo e dietética
dedicado as patologias hereditarias do metabolismo é muito reduzido, devido a
reduzida prevaléncia destas doencas. Por esta razdo, ndo € possivel tirar
conclusdes com significado estatistico acerca da relacdo entre os dados obtidos a
partir dos profissionais portugueses e os dados gerais, o que permitiria uma
comparacdo mais precisa. Ainda assim, podemos observar que em diversos
campos, tais como a frequéncia e o tipo de estratégias utilizadas, estes séo
bastante semelhantes, enquanto que, por outro lado, podem ser verificadas
algumas discrepancias noutras praticas. O melhor exemplo destas diferencas
observa-se na utilizacdo da avaliagdo da composi¢cado corporal como método de

avaliacdo do estado nutricional. Este € muito mais comum em Portugal do que
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nos restantes paises estudados, sendo utilizado por todos os profissionais
inquiridos, através da bioimpedancia

Devido ao caracter muito raro destas patologias, as doencas hereditarias
do metabolismo néo sdo uma area dominada por muitos profissionais da area da
nutricdo, facto que condicionou o numero de respostas que conseguimos
recolher. Assim, ndo nos foi possivel obter uma grande amostra para o presente
trabalho de investigacéo, o que pode ser apontado como uma fraqueza do estudo.

A realizacdo de mais estudos nesta area sera util, de modo a delinear as
estratégias mais eficazes para vigilancia e manutencdo de um estado nutricional
adequado em individuos com doencas hereditarias do metabolismo. Com base
nos dados recolhidos e na bibliografia consultada, sugerimos que a avaliacdo de
rotina do estado nutricional destes doentes seja feita anualmente, recorrendo a
dados antropométricos como o peso, 0 comprimento / altura, o IMC e o perimetro
cefalico em criancas; testes laboratoriais, nomeadamente proteina total, pré-
albumina, vitamina B12, vitamina D e hemoglobina; e avaliacdo da composicdo
corporal, através da bioimpedancia ou da DXA, recorrendo ao método disponivel.
As ferramentas de rastreio e os testes funcionais poderdo ser mais Uteis em
casos de internamento, onde é urgente uma indicacdo do estado nutricional do
doente, sendo a sua avaliagdo assim possivel de uma forma mais rapida e

simples.
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Anexo A — Questionario Online

Assessment of nutritional status in patients with inherited metabolic
disorders

The purpose of this survey is to collect data about the assessment of
nutritional status in patients with inherited metabolic disorders in different
treatment centers. We would like to find out which methods of nutritional
assessment and what strategies based of the results do you use. We would
appreciate your answers back before April 8th, 2012. If you have any questions,

please contact us at anafaria@chc.min-saude.pt. Thank you for your time.

*Required

Which country are you from? *

Which age groups do you treat in your outpatient clinics? * Check all that apply

. ' Newborns

« ' nfants

. | Children

. ' Adolescents
« ' Adults

Which metabolic disorders do you usually treat? * Check all that apply

o PKU


mailto:anafaria@chc.min-saude.pt
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« ' Urea cycle defects

. ' Disorders of amino acid catabolism

. ' Disorders of carbohydrate metabolism
. ' Disorders of fatty acid oxidation

. ' other:

Do you routinely assess nutritional status? *

. Yes

. O No

Which patients do you routinely assess for nutritional status? * Check all that apply

. ' PKU

. ' Urea cycle defects

. ' Disorders of amino acid catabolism

. ' Disorders of carbohydrate metabolism
. ' Disorders of fatty acid oxidation

. ' other: ‘

How frequently do you repeat the nutritional assessment? *

. Twice a year

r'
. Once a year



-

Less than once a year

Other:
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What methods do you use to assess the nutritional status of these patients? *

Check all that apply

Which anthropometric data do you use? * Check all that apply

r

-

Subjective global assessment
Anthropometry

Body composition evaluation
Functional tests

Biochemistry and haematology

Other: ‘

Weight

Height

BMI

Head circunference

Mid arm circunference
Triceps skinfold thickness
Waist circunference

Hip circunference
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. I None

. b Other:

Which biochemical and haematological tests do you use? * Check all that apply

. Total plasma protein
. ' Albumin

. ' Prealbumin

. | Creatinine

. ' Folic Acid

« ' Vitamin B12
. ' Vitamin D

« ' ron

. ' calcium

. ' selenium

. ' Znc

. H Haemoglobin
. H None

. ' Other:

How do you assess body composition? * Check all that apply

. ' Bioelectrical impedance
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. ' Dual X-ray absorptiometry (DXA)
. ' Dontassess body composition
. ' Other:

Which functional tests do you use? * Check all that apply

« ' Muscle strength evaluation using dynamometer
. None
. ' Other: ‘

Which strategies do you use based on the results of nutritional status

assessment? * Check all that apply

-

. Individual dietary counseling
. H Group dietary interventions
. H Dietary supplementation
. ' other ‘

Thank you!

If you want to change your answers press "Back", if not, please press "Submit"!



